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L es pathologies musculaires ont connu au cours des 
demieres decennies un veritable bouleversement tant 
dans le domaine fondamental, avec une connaissance 
enrichie des donnees genetiques et de biologie cellulaire, 
que dans le domaine cbnique, avec une redefinition de 
leur semiologie et de leur nosologie. Cet accroissement 
des connaissances a trace les 
contours dune veritable nouvelle 
discipline, la myologie. Des servi- 
ces cliniques se sont specialises 
dans ce domaine au travers des 
centres de reference des maladies 
neuromusculaires labellises par le 
ministere de la Sante dans le cadre 
du plan « Maladies rares ». Une 
societe savante a ete creee (Societe 
francaise de myologie), indiquant 
le dynamisme de cette nouvelle 
discipline. Le medecin generaliste 
joue un role decisif dans le depis- 
tage de ces maladies, et la prise en 
charge de leur evolution, souvent 
chronique, necessite une bonne coordination des soins. 

Le mode de debut des maladies musculaires reste 
habituellement la survenue d’un deficit musculaire. La 
semiologie du deficit des muscles proximaux des mem- 
bres garde toute sa valeur dans les formes hereditaires ou 
acquises, et la selectivite des muscles atteints oriente vers 


telle ou telle forme de dystrophie musculaire d’origine 
genetique. L’imagerie musculaire (tomodensitometrie ou 
imagerie par resonance magnetique) peut aider a preciser 
cette selectivite. Des formes plus atypiques sont de diag- 
nostic trompeur : myopathies atteignant les muscles dis- 
taux souvent prises pour une atteinte neuropathique, 
atteinte oculomotrice ou pharyn- 
gee, atteinte cardiaque ou respira- 
toire prevalente, retractions mus- 
culaires predominantes, atteinte 
des extenseurs du tronc ou du cou 
avec attitude camptoconnique ou 
tete tomb ante. Differentes d’un 
deficit musculaire permanent sont 
les manifestations fonctionnelles 
episodiques a type de myotonie, 
de paralysie periodique (canalo- 
pathies) ou de fatigabilite (trou- 
bles myastheniques). Les douleurs 
musculaires sont egalement un 
symptome d’appel particuber. La 
fibromyalgie, d’observation fre- 
quente au cabinet du generaliste, n’est pas une pathologie 
musculaire. Assez caracteristique cliniquement, elle ne 
necessite l’avis d’un specialiste de pathologie m usculaire 
que si elle comporte un element inhabituel comme un 
deficit musculaire authentique ou une augmentation du 
taux de creatine phosphokinase (CPK) a plus de 3 fois la 
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limite superieure de la normale. Les myalgies de Fintole- 
rance a l’effort sont bien differentes et doivent attirer l’at- 
tention. Elies sont specifiquement declenchees par l’exer- 
cice musculaire associant une note de douleurs 
musculaires et dhnpossibilite a maintenir Feffort. Des epi- 
sodes de rhabdomyolyse sont possibles. Ces particularites 
cliniques et raugmentation frequente des CPK en phase 
intercritique doivent inciter a realiser un bilan specialise 
qui va rechercher en priorite une myopathie touchant le 
metabolisme glucidique, lipidique ou mitochondrial. 

L’augmentation du taux de CPK est Fexamen biologique 
de reference lorsqu’on souhaite depister une pathologie 
musculaire, surtout si elle s’accompagne de lesions de 
necrose des fibres. II faut toutefois bien connaitre les limites 
de la normalite et dune augmentation physiologique avant 
d’envisager un desordre pathologique. Un arbre decision- 
nel peut etre propose selon que raugmentation est aigue et 
transitoire, ou cbronique et permanente, selon qu’il existe 
des myalgies ou un deficit musculaire clinique. 

La biopsie musculaire reste souvent Fexamen cle du 
diagnostic en pathologie musculaire. De realisation sim- 
ple, le prelevement riest toutefois effectue qu’en centre 
specialise afin de garantir que l’ensemble des techniques 
pourront etre menees a bien et d’optimiser son informati- 
vite. En effet, les techniques anatomopathologiques 
conventionnelles sont enrichies des etudes histoenzymo- 
logiques, immunohistochimiques, ultrastructurales, bio- 
chimiques, voire genetiques. La biopsie apporte ainsi des 
renseignements decisifs en mettant en evidence des ano- 
malies structurales particulieres, une presence proteique 
diminuee ou nulle. 

La complexite actuelle des differentes formes de dys- 
trophie musculaire des ceintures illustre bien la necessite 
dun recours aux centres de reference dans certains cas de 
maladies musculaires. Le diagnostic repose sur un algo- 
rithme precis prenant en compte des elements genea- 
logiques, cliniques, biologiques, biopsiques et genetiques. 
Le developpement des connaissances est rapide, et cette 
demarche diagnostique est en renouvellement perma- 


nent. C’est pourtant un diagnostic genetique precis qui est 
la porte den t ree des traitements de demain. Le conseil 
genetique au cours des myopathies hereditaires s’appuie 
ainsi sur les progres du diagnostic de ces maladies grace a 
la biologie moleculaire et Fidentification des mutations. II 
necessite toutefois une bonne connaissance de l’expres- 
sion phenotypique pouvant varier d’un cas a l’autre, y 
compris dans la meme famille. Le diagnostic prenatal, le 
diagnostic preimplantatoire comme le diagnostic pre- 
symptomatique posent des problemes delicats et necessi- 
tent une demarche reflechie, informee, avec souvent Fin- 
tervention dune equipe pluridisciplinaire. 

Les myopathies inflammatoires dysimmunitaires doi- 
vent etre reconnues a cause de leur traitement specifique 
et de leur caractere potentiellement curable. Les manifes- 
tations plurisystemiques d’emblee comme dans certaines 
formes de dermatomyosite sont evocatrices. Des formes 
plus rares comme les myopathies necrosantes auto-iimnunes 
sont de diagnostic plus difficile. Enfin, les myosites a inclu- 
sions gardent une place a part, avec leurs particularites 
cliniques et histopathologiques, et elles restent rebelles 
aux traitements immunomodulateurs. 

La prise en charge anesthesique des patients atteints de 
maladie musculaire pose des questions frequentes, qui 
inquietent patients et medecins si Is ne connaissent pas ces 
pathologies rares. Le bilan preoperatoire doit systematique- 
ment evaluer le retentissement possible de la maladie sur la 
fonction ventilatoire et cardiaque. La susceptibilite a 
Fhyperthermie maligne peranesthesique doit etre recotmue 
au prealable. Chacune des maladies musculaires et chaque 
patient ont leurs specificites, allant du cas simple au reten- 
tissement multisystemique complexe. Le mode d’anes- 
thesie et le choix des agents anesthesiques en dependent. 

Ainsi, les maladies musculaires sont variees, et leur pre- 
valence cumulee n’en fait plus des pathologies exception- 
nelles. Elies sont l’objet de protocoles precis et harmo- 
nises de prise en charge pluridisciplinaire qui seront 
renforces par les essais therapeutiques en cours pour 
beaucoup d’entre elles. ■ 
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